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論文内容要旨（甲）
Construction and expression of ryanodine receptor mutants related 
with malignant hyperthermia pati巴ntsin Japan 
（日本人悪性高熱症患者におけるリアノジン受容体の構造具型と
その発現）




























の細胞質 Ca2＋動態を蛍光 Ca2＋指示薬品ra2を用いて解析すると、 RyRl
変異体を発現する各培養細胞は、里子生型RyRl発現細胞と同様にRyRl作
用薬であるカフェインによる Ca2＋放出能を持っていた。しかし、 R534H
では野生型 RyRlと同様なカフェイン濃度依存性を示したのに対して、
Q156KはMH既知のR164Cと同様な Ca2＋放出能の減少とカフェイン感
受性の尤進を示した。また、静止時の細胞質 Ca2＋濃度を比較すると、
R534Hでは野生型RyRlと同程度で、あったが、 Q156Kでは、 MH既知の
R164Cの場合と同様に、細胞質Ca2＋濃度が野生型RyRlに比べて高い状
態が観測された。以上の結果より、ウサギQ156Kに相当するヒト Q155K
変異が関わる遺伝子変異は、ヒト MH疾患の発症に繋がる遺伝子変異で
あり、 MH遺伝子診断部位として利用出来ることが明らかとなった。
